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摘　要：完全型雄激素不敏感综合征 (Complete androgen insensitivity syndrome, CAIS) 是一种 X 连锁隐性遗传病，由母系遗

传或者位于 Xq11-q12 区域的雄激素受体（Androgen receptor，AR）基因的新生突变引起。其临床特征是染色体为 46，

XY，但外生殖器女性化，对雄激素作用无反应，睾丸发育正常但未下降。因其发病罕见且临床表现多样化，容易出现临床

上的误诊和漏诊。本文报道我院收治的 1 例完全性雄激素不敏感综合征患者进行回顾性分析，并进行相关文献复习，以此

对该病例的临床诊疗有所帮助。
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1 临床资料

患者 18 岁，社会性别女，未婚，无性生活史，主因“无

月经初潮，检查发现染色体异常 5 年”于 2023 年 6 月 26 日

收入吉林大学白求恩第二临床医学院。患者系第二胎，当地

医院足月顺产，其有一姐姐，无异常，已生子；其母自诉非

近亲结婚，无家族遗传病史，孕期无异常。患者自幼偏胖，

较同龄人发育快，学习中等，现处于大学时期。入院查体：

血压 135/95mmHg，身高 167cm，体重 70kg，BMI：25.1（超重），

乳房发育正常（图 1）。妇科检查：大阴唇饱满，小阴唇发

育不良，阴蒂、阴道前庭及尿道口发育尚可，阴道口及处女

膜缘发育欠佳，医用大棉签测量阴道深度约 8cm，肛诊：子

宫及双侧附件未扪及，双侧腹股沟区未触及明显包块（图 2）。

染色体核型：46，XY，妇科超声及盆腔核磁示：盆腔内相

当于子宫的位置，未探及子宫样回声，双卵巢未显示；检验

结果示：卵泡刺激素（FSH） 33.23mIU/ml；睾酮（T）1.76pg/

ml；促肾上腺皮质激素（7 点 -9 点）46.00pg/ml；醛固酮立

位 138.00pg/ml；双侧腹股沟区彩超：未见明显肿大淋巴结

及异常回声，肾上腺平扫加增强 CT：考虑左侧肾上腺增生。

其余结果未见明显异常。入院后经多学科会诊，明确临床诊

断：完全性雄激素不敏感综合征。通过妇科查体及辅助检查

未见明确性腺位置，按照医学国际临床指南，由于性腺具有

较高的恶变风险，与患者及家属充分沟通后，决定行腹腔镜

探查术，术中见：双侧盆壁可见大小约 3.0*2.0cm 白色似睾

丸样组织、输精管及附睾管，双侧输精管相连于盆底形成盆

桥，双侧输尿管可见且通畅，蠕动正常，未见明显畸形，未

见子宫、双侧输卵管及卵巢（图 3，4）。与患者家属沟通后，

决定行腹腔镜下双侧性腺切除术。术后病理示：双侧均见有

睾丸组织，其内间质细胞增生，生精小管内可见增生的支持

细胞，部分区域呈结节状生长，生精小管内未见明显生精细

胞，并见官腔样物，形态符合输精管，睾丸组织周围纤维组

织及平滑肌组织增生。患者术后恢复良好，给予长期雌激素

维持治疗，继续随访患者中。

2 讨论

CAIS 是一种男性基因型和完全女性表型为特征的性分

化障碍，发病率约为 1 /20 000 ～ 1 /64 000[1]。

2.1 发病机制

雄激素不敏感综合征（Androgen insensitivity syndrome，
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AIS）是一种 X 连锁隐性遗传病，包括一组具有不同程度雄

激素抵抗的代谢综合征，是由位于 Xq11-q12 区域的 AR 基

因的多个突变引起的 [2]。CAIS 是 AIS 最常见的表现，95%

以上的 CAIS 患者存在 AR 基因突变：其中 70% 是母系遗传

突变所致，其余 30% 是新生突变 [3]。

2.2 临床表现

AIS 的染色体核型为 46, XY，临床主要表现为男性的内

生殖器和女性的外生殖器 [4]。生殖器男性化发生在妊娠第 8

周至第 14 周之间，并且与雄激素作用和 AR 功能密切相关，

具体来说，通常在受孕后第七周原始睾丸开始在腹部发育，

并开始产生睾酮，中肾管在睾酮的作用下发育成附睾、输精

管和精囊，而其他男性生殖器结构，如前列腺、阴茎和阴囊，

则是由二氢睾酮的作用。但由于靶细胞中的 AR 基因突变，

致使睾酮的作用并不能发挥于相应靶器官，因此，CAIS 患

者除了睾丸外，缺乏其他男性生殖器。此外，睾丸产生的

抗苗勒管激素（Anti-mullerian hormone，AMH）会导致苗勒

管退化，从而阻止女性内生殖器的形成 [3]。而尿生殖窦不受

AMH 控制，故阴道的远端部分可以被观察到，但它总是比

正常女性的短且呈盲端 [5]。由于雄激素过度芳香化形成雌二

醇的作用，女性乳房可正常发育，乳头、乳晕可发育差，且

可能伴随女性肥胖的出现 [6]。另一方面，在青春期，肾上腺

和卵巢分泌的雄激素都有利于女性阴毛和腋毛的发育，而肾

上腺和睾丸分泌的雄激素则控制男性声音的低沉、阴茎的增

大和男性阴毛的发育，受雄激素作用异常影响，阴毛和腋毛

不发育或非常稀疏。就最终身高而言，由于 Y 染色体的存在，

CAIS 患者通常比健康女性人群高。CAIS 典型的激素特征是

黄体生成素水平通常高于参考范围，而卵泡刺激素水平通常

正常，此外，基础睾酮值结果通常在正常男性范围内，但相

对于女性范围有所增加，而雌二醇水平在男性范围内是正常

的，但在女性范围内较低 [7]。

2.3 分类

按照外阴组织对雄激素不敏感的程度，AIS 可分为三种

不同的疾病类型 [8]：（1）完全 AIS（CAIS），其特征是外

生殖器完全女性化，缺少子宫和卵巢，正常女性乳房，阴道

呈盲端伴有阴毛和腋毛发育不良 [9]；（2）部分 AIS（partial 

androgen insensitiritysyndrome，PAIS），临床表现各异，以

女性为主、男性为主或者外生殖器不明确；（3）轻度 AIS（Mild 

androgeninsensitirity syndrome，MAIS），男性外生殖器和青

春期男性化受损 [10]。

2.4 诊断及鉴别诊断

CAIS 的诊断仍然是一项艰巨的挑战，大多数会延迟到

青春期出现原发性闭经才就诊，部分由于婴幼儿腹股沟肿块

或阴唇肿胀伴隐睾就诊 [7]。目前 CAIS 诊断主要依靠临床体

征、性激素水平检查、影像学检查、染色体核型分析及 AR

基因检测等 [11]。

CAIS 需与其他染色体核型为 46，XY 的性别发育异常

疾 病（Disorder of sexual development, DSD） 相 鉴 别：（1）

46，XY 单纯性腺发育不全（Swyer 综合征）：患者主要表

现为第二性征性腺发育不良和原发性闭经，妇科检查显示

子宫和输卵管发育不良；性腺为条索状或发育不良的睾丸，

虽然患者的子宫发育不全，如果应用雌、孕激素仍可使月经

来潮 [12]。（2）17-α 羟化酶缺乏症：患者虽也无乳房发育，

阴道呈盲端，人工周期无反应，但患者常伴有高血压和低钾

血症 [13]；3）5α- 还原酶缺陷症：是一种较少见的常染色体

隐形遗传病，病因是 5α- 还原酶缺陷导致双氢睾酮合成障碍，

典型临床表现为外阴女性化，有假阴道、小阴茎、隐睾及会

阴阴囊型尿道下裂 [14]。（4) 苗勒管永存症：是 AMH 或抗苗

勒管激素受体 ( Anti-mullerian hormone receptor，AMH-R) 的基

因突变等造成苗勒管（即副中肾管）不能完全退化，导致患

者外生殖器为男性特征，内生殖器为男性和女性共存 [15]。

2.5 治疗

发育不良或异位的性腺易发生生殖细胞肿瘤，恶变风

险在儿童和青少年期的发生率很低，大概在 0.8% ～ 2%，

但随着年龄的增长，成年后可升至 14%，甚至达 30%[16]，

因此应切除性腺以预防肿瘤的发生。但因 CAIS 罹患恶性肿

瘤的风险低于其他类型的 DSD[17] ，大多数 CAIS 患者异位性

腺发生的肿瘤病变是非侵袭性的，并且进展为侵袭性肿瘤的

可能性很低；因此，CAIS 的患者可将性腺切除时间推迟到

青春期之后，以保证青春期的自发发育并避免激素替代疗法

（Hormone replacement therapy，HRT）的诱导，且睾丸可产

生雌激素促进骨骼及乳腺发育 [3]。但合并腹股沟疝或者存在

与性腺相关的心理问题时，需在青春期前切除性腺，切除任

何未成年人性腺的手术应慎重。相关文献表明，外阴性别模

糊者可予以修复或重建，使之成为女性外阴，以满足未来的

性生活需求，尽量减少生理及心理上的创伤 [18]。双侧性腺

切除术后必须进行 HRT，以预防因雌激素不足的而出现的
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症状，如果在青春期之前进行手术则诱导青春期发育，如果

在青春期之后进行手术则维持女性的第二性征，此外，HRT

在患者身体成分的生理变化、防止骨质流失、降低心血管疾

病发生风险、心理及性健康等方面起着重要作用 [19]。

综上所述，CAIS 的发病罕见，且临床表现无特异性，

故其在整个儿童期和青春期的管理仍然是一个独特的挑战，

特别是在性腺切除术的时间、HRT 和心理健康方面。但无

论性腺何时切除，定期评估所有诊断为 CAIS 患者的身体成

分、代谢状态和心血管风险都很重要。与此同时，本例中的

患者体重超重，建议控制体重指数及定期体育锻炼，同时补

充钙和维生素 D，以改善骨骼健康；但我们更应该注意的是，

患者一直是以社会性别女性抚养长大，对于患者的心理及性

健康、以及以后的婚姻及家庭问题我们也要给予重视。
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